A case of 47XYY syndrome presenting with male infertility by 村上, 純一 et al.
Title不妊を主訴に発見された47XYY症候群の1例
Author(s)村上, 純一; 馬場, 克幸; 皆川, 信彦; 河野, 正二郎; 矢島, 通孝; 岩本, 晃明








不妊 を主訴 に発見 された47XYY症候群の1例
聖マリアンナ医科大学医学部泌尿器科学教室(主任:岩本晃明教授)
村上 純一,馬 場 克幸,皆 川 信彦
河野正二郎,矢 島 通孝,岩 本 晃明
A CASE OF 47XYY SYNDROME PRESENTING 
       WITH MALE INFERTILITY
 Junichi MURAKAMI, Katsuyuki BABA, Nobuhiko MINAGAWA,
Shyojiro  KONO, Michitaka  YAJIMA and Teruaki  IwAmur°
From the Department of Urology, St. Marianna University School of Medicine
   A 32-year-old man was referred to our hospital for primary infertility of a 4.5-year duration. 
Neither character nor intelligence disorders were observed. Bilateral testes measured 16 ml each. 
Sperm density was  0-0.1 X  l06/ml on 3 separate occasions. Endocrine examinations were all within 
normal limits. Maturation arrest was found on testicular biopsy. Karyotyping showed 47, XYY 
inversion (9). Polymerase chain reaction revealed no deletion of the azoospermic factor (AZF) gene 
on the Y chromosome. This is the 6th case reported in the Japanese literature of the 47XYY syndrome 
presenting with male infertility. 
                                            (Acta Urol. Jpn.  43:  433-436, 1997) 
























恥毛は男性型.精 巣容積 は両側 とも16mlとやや小
さ い.精 巣 上 体 に 異 常 を認 め な か っ た.な お 両 側 第1
度 精 索 静 脈 瘤 を 認 め た.触 診 上,前 立 腺 は正 常 で あ っ
た.
精 液 検 査;三 回 行 っ た 検 査 結 果 は,精 液 量0.5・-
1.2ml,精 子 濃 度O～O.1×106/ml,わ ず か に 運 動 精
子 を 認 め た.奇 形 率 は 約10%で あ っ た.






pg/ml)と総 て 正 常 範 囲 内 で あ っ た.
負 荷 試 験;LH-RHtcst(Fig.1)で はLHは 基 礎 値


























を示 し,FSHは 基礎 値1」mIU/ml,負 荷30分後
2.lmIU/mlとや や 反 応 低 下 を示 した.hCGtest
(Fig.2)ではTestosteroneは基礎値5.4ng/ml,3日
後12.2ng/mlと正常反応 を示 した.
染色 体検査;47,XYYinversion(9)と同定 され た
(Fig.3).なおinversion(9)は正常 変異 であ る.
DNA検 査;最 近無精子 症あ るいは高度 乏精 子症例
のY染 色体Yql1領 域 にmicrodeletionが存 在 す る
ことが報告4)されてお り,本 症例 にお いて もDNA検
査 を行 った.末 梢 血 か らDNAを 抽 出 しY染 色 体特
異 的 プローブ を使用 してPCR法 にて解析 した,そ の
結 果無精 子症 に関連す る と報 告 されて い るいずれ の
lOCUSの欠失 も本例で は認 めなかった.
精巣組織像;精 巣生検 を施行 した ところ精細 管のサ
イ ズ は や や 小 さめ で,精 細 管 に よっ てsecondary
spermato(ryteあるい はspermatidまでの成熟 が み ら
れる もの もあ った.し か し採取 した精 巣の精細 管内に
はspermま で のmaturationは認 め ずmaturation
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以上よ り造精機能障害を伴 った47XYY症候群 と
診断した.各種薬物の投与および夫婦の強い希望で人
工授精,体 外受精,顕 微受精を行っているが,今 の と
ころ妊娠に至っていない.
考 察
47XYY症候 群 は一 般 集 団で の頻 度 は約0.1%
(1,000出生に1人)と 言われている5).精神 障害 を
伴った犯罪者集団では一般集団の頻度の数十倍に達
し,これが知能障害を伴 う場合にはさらに高い頻度 と
なる.従 来よ りXYY症 候群 の臨床的な特徴 として
は3主徴 として,長 身であること,知能が境界線 レベ
ルであること,お よび攻撃的かつ粗暴 といった精神病
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Table1.47XYYsyndromewithmaleinfertil-
ityinJapan.

















































であったがFSH高 値例が4例,LH高 値例が3例 見
られ精巣原発の造精機能障害を示す結果であった.






ら,現 在 まで報告 されてい るAzoospermicfactor
(AZF)遺伝子のDNA検 索 を行 ってみたがlocusの
欠損,欠 失 を認めず,本 症でのAZFの 関与を見出す
所見はえられなかった.なお外性器異常 として1例 に
右停留精巣の合併例が報告されている.
犯罪をきっかけに発見 された47XYY男性 に関 し
て,造精機能あるいは性機能について記載のあるもの
が若干報告 されている.武 村 ら12)は外性器に異常を
認めず無精子症で血中テス トステロン値が低値 を示
し,またhCGテ ス トによる反応が不良であることか
ら精巣原発の造精機能障害を疑 った症例 を報告 してい
る.花 田 ら13}は陰茎,精 巣の発育不全および二次性
















例を経験 したので,若 干の文献的考察を加えて報告 し
た.
DNA検査を行っていただいた東京大学医学部人類遺伝学
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